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Ehlers-Danlos-Syndrom

ABCC6, ACVR1, ADAMTS10, ADAMTS17, ADAMTS2, ADAMTSL4, AEBP1, ALDH18A1, ARIH1, ATP6VO0OA2,
ATP6V1A, ATP6V1EL, ATP7A, B3GALT6, B3GAT3, BAGALT7, BGN, C1R, C1S, CHST14, CHST3, COG7, COL11A1,
COL11A2, COL12A1, COL1A1, COL1A2, COL2A1, COL3A1, COL4A1, COL5A1, COL5A2, COL9A1, COL9A2,
COL9A3, CRTAP, DCHS1, DSE, EFEMP2, ELN, FBLN5, FBN1, FBN2, FKBP14, FLCN, FLNA, FLNB, FOXE3, GGCX,
GORAB, HCN4, LEMD3, LOX, LOXL3, LTBP2, LTBP3, LTBP4, LZTS1, MAT2A, MED12, MFAP5, MYH11, MYLK,
NOG, NOTCH1, P3H1, PKD2, PLOD1, PLOD3, PRDMS5, PRKG1, PYCR1, RIN2, SKI, SLC26A2, SLC2A10, SLC39A13,
SMAD2, SMAD3, SMAD4, SMADG6, SPARC, TALDO1, TGFB1, TGFB2, TGFB3, TGFBR1, TGFBR2, TNXB, UPF3B,
ZNF469

Untersuchungstechnik | Anweisung Gerat CE- In-House-
Verfahren | Verfahren
Sequencing-by 6.2.22 AM Agilent CREv4 Exom Ansatz, | Illumina nein ja
synthesis, Sanger- 6.2.24 AM Datenanalyse Dragen NextSeq 550,
Sequenzierung, MLPA | Workflow, 6.2.23 AM Auswertung mit | lllumina
Emedgene, 6.2.27 AM NovaSeq X
Variantenbewertung, 6.1.15 AG Plus, ABI

Illumina NextSeq, 6.1.16 AG lllumina SeqgStudio
NovaSeq, 6.2.9 AM MLPA, 6.2.3 AM Flex 8
PCR, 6.2.6 AM Durchfiihrung einer
genetischen Untersuchung mittels
Sanger-Sequenzierung, 6.1.2 AG
Sequenzierer

Panel zur Erkrankung Anzahl Gene | etabliert seit | aktuelle Version | Freigabe-Datum der Version
Ehlers-Danlos-Syndrom | 91 22.11.2023 A 22.11.2023
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